Narodny program zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi
chorobami do roku 2030

Narodny program zdravotnej starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami do roku
2030 (dalej len ,,NP 2030%) bol vypracovany Komisiou Ministerstva zdravotnictva Slovenskej
republiky pre zriedkavé choroby (Rare Diseases — RD; d’alej len ,,Komisia®) na zaklade ulohy z
uznesenia vlady Slovenskej republiky ¢.724/2020 z 18.11.2020.

NP2030 svojim obsahovym zameranim nadvédzuje na Narodny program rozvoja zdravotnej
starostlivosti o pacientov so zriedkavymi chorobami v SR na obdobie rokov 2016 — 2020.
Sucastou NP 2030 je aj akény plan, rozpracovany na podmienky rezortu zdravotnictva na
obdobie rokov 2021 a 2022 (d’alej len ,,AP*). AP bude aktualizovany v dvojro¢nych intervaloch
vo vztahu k aktudlnemu objemu uvolnenych finan¢nych prostriedkov na prakticku realizaciu
Narodného programu. Eurdpska komisia podporuje aktudlne tuto oblast’ v rdmci European Joint
Programme on Rare Diseases a Specifického programu Eurdpskych referencnych sieti. Vytvara
sa priestor ako Cerpat’ europske finanéné prostriedky na inovdcie aj v oblasti zdravotnictva.

Uvod

DoterajSie eurdpske iniciativy identifikovali niekolko zésadnych problémov v oblasti
zriedkavych chordb (d’alej len ,,ZCH®):

= nedostato¢né povedomie o ZCH u laickej a aj u zdravotnickej verejnosti

= nedostatocnd implementacia poznatkov o ZCH do systému zdravotnej starostlivosti a
naro¢né vytvaranie organizacnych podmienok pre starostlivost’ o pacientov so ZCH

= zavazné nedostatky v dostupnosti modernej diagnostiky ZCH z dovodu extrémne;j
zriedkavosti vyskytu, priCom chybné alebo oneskorené diagnostikovanie ZCH vedie
casto k nezvratnému poskodeniu zdravia alebo az k smrti pacienta,

= teritoridlna nerovnomernost’ dostupnosti kvalitnej zdravotnej starostlivosti a socialnej
starostlivosti (Specifické naroky na podpornt a oSetrovatel'sku starostlivost’, ako aj na
Specializované socidlne sluzby)

= velmi obmedzeny vyber liekov pre liecbu ZCH, napriek enormnému usiliu a
vynaloZenym investicidm do vyskumu inovativnych liekov a personalizovanej mediciny

= velké rozdiely v dostupnosti lie¢by pre ZCH medzi &lenskymi $tatmi EU, v mnohych
pripadoch najma nedostupnosti liecby, o je aj pripad Slovenskej republiky

= naro¢nost’ vyskumu jednotlivych typov ZCH z dovodu extrémnej heterogenity

= nedostatocnd identifikacia jednotlivych ZCH v ramci Medzinarodnej klasifikéacie chorob,
verzia 10 (dalej len ,MKCH 10%), ¢o znemoznuje jednoduchu registraciu ZCH v
zdravotnickych Statistikdich a nadvdzujicu organizaciu Specializovanej zdravotnej
starostlivosti, do praxe vSak prichadza MKCH 11, podl'a ktorej je mozné klasifikovat’ az
5400 ZCH

= nedostatky v zbere udajov na ndrodnej a regiondlnej Urovni, vo vytvarani
epidemiologickych alebo pracovnych registrov ZCH

= nedostato¢né organizovanie medzindrodnej spolupriace v praktickom poskytovani
starostlivosti o pacientov so ZCH

Nérodny program zdravotnej starostlivosti o pacientov so ZCH chce prispiet’ v obdobi desiatich
rokov k rozvoju skvalitiiovania starostlivosti aj podporovanim nosnych organiza¢nych Struktur,
expertiznych pracovisk pre ZCH, podporou zapojenia expertiznych pracovisk do spoluprace s
ERN (Europske referencné siete). V uvedenom obdobi ocCakdvame d’alSie rozSirovanie a



skvalitiovanie diagnostiky ZCH aj najnovSimi diagnostickymi metédami a naro¢né rieSenia
problematiky inovativnej liecby pacientov so ZCH. Zdravotna starostlivost’ 0 pacientov so
ZCH je integralnou stucastou organizacie zdravotnictva v SR, jej Specifikum vyplyva z
dvoch charakteristik: enormny pocet doteraz rozliSenych ZCH (6171 typov identifikovanych do
roku 2019 podla ORPHANETu) a minimalny pocet pacientov v regione (kraj, Slovensko).
Zaroven je sucet vSetkych pacientov so ZCH minimalne 3,5% populacie, co pre Slovensko
znamena cca 200 000 oséb (Wakap et al.,2019).

Priorita ¢. 1
Rozvijat’ informovanost’ verejnosti o problematike ZCH:

Povedomie laickej verejnosti o problematike ZCH sa v ostatnych rokoch zvysuje.
Rozsirovanie vedomosti a informacii o ZCH je zdkladnym predpokladom pre rozvoj
starostlivosti o pacientov so ZCH, nakolko evidujeme rychly vyvoj diagnostiky a aj moznosti
liecby. Vysoké povedomie zvySuje tiez citlivost’ spolo¢nosti na inkluziu oséb so zdravotnym
postihnutim do komunity a ich aktivnu participaciu v spolo¢nosti. Vyznamnym prinosom pre
rozvoj starostlivosti o pacientov so ZCH je Cinnost' Slovenskej aliancie zriedkavych chorob
(d’alej len ,,SAZCH®) a spolupraca s odbornymi spolo¢nost'ami Slovenskej lekarskej spolocnosti.
Praktické kroky podpory spocivaju v celej Skdle masmedialnej komunikacie: konferencie,
semindre, workshopy, medidlne kampane, printové materidly, informacné materidly, internetové
stranky, zahrani¢né internetové zdroje (napriklad Orphanet, RARE 2030, EURORDIS,
EUROPLAN), vyznamné vyro¢né aktivity (napr.. Medzinarodny denn zriedkavych chordb,
Nérodné konferencia o zriedkavych chorobach, I1zakovi¢ov memorial). Akéné plany MZ SR na
realizaciu NP 2030 mdézu niektoré vyznamné a spoloCensky dolezité akcie vzdelavacich aktivit
finan¢ne podporit’.

Priorita ¢. 2
RozSirovat’ videlavanie odbornej verejnosti 0 ZCH:

DalSie vzdelavanie zdravotnickych pracovnikov

Do organizovanych vzdelavacich programov d’al$ieho vzdelavania zdravotnickych pracovnikov
roznych typov, najmd u Specializacnych odborov v povolani lekar, s najvacSim vyskytom
problematiky ZCH ako su: lekarska genetika, pediatria, klinickd onkologia, neurologia,
oftalmologia, kardiologia, hematologia a transfuziologia, endokrinologia, klinicka imunologia a
alergologia, reumatologia, psychiatria a dalSie, ako aj pre zdravotnicke povolanie sestra
a fyzioterapeut, mame zaujem vyraznejsie upriamit’ pozornost’ na problematiku ZCH.

Za potrebnll tému vzdeldvania v oblasti ZCH povaZzujeme najmd modernt laboratornu
diagnostiku, ktord umoziuje rozsirenie a skvalitnenie diagnostiky, liecby a prevencie. Prikladom
je program volitel'ného predmetu o ZCH, ktory zaviedla Farmaceuticka fakulta v akademickom
roku 2020/2021. Program moZe napomdct’ k zavedeniu problematiky ZCH do vzdelavania
zdravotnickych pracovnikov.

Konferencie s problematikou ZCH

Konferencie, seminare, workshopy a medzinarodné konferencie su zakladnym néstrojom na
aktualizaciu a rozvoj vedomosti, aktivit a poznania problematiky ZCH. Je vhodné vyuzivat aj
rozsiahle aktivity medzinarodnych organizécii a ucast’ slovenskych zastupcov na ich praci.



Priorita ¢. 3
RozSirovat’ a skvalitiiovat’ diagnostiku, liecbu a starostlivost’ o pacientov so ZCH:

RozSirovanie laboratornej diagnostiky zriedkavych chorob

Pokracujuci rychly rozvoj laboratornej diagnostiky ZCH prinaSa rychlejSiu a presnejSiu
diagnostiku. Zaroven sa zlepSuje dostupnost’ najnovsich diagnostickych metod aj v SR. Je to
vSak spojené s narokmi na financovanie. RieSenie problému finan¢nej naroc¢nosti a diagnostickej
efektivity je zékladom praktickej dostupnosti vel'mi zdsadného kroku v starostlivosti o pacientov
so ZCH a to presnej diagnozy. Rozpor medzi finanénymi zdrojmi a zikonnymi narokmi na
diagnostiku ZCH je potrebné riesit’ v sulade s Ustavou SR a zdravotnickymi zakonmi (ako
napr. zédkony ¢. 576/2004 Z. z.o zdravotnej starostlivosti, sluzbach suvisiacich s poskytovanim
zdravotnej starostlivosti a o zmene a doplneni niektorych zakonov, 362/2011 Z. z. o liekoch
a zdravotnickych pomockach a ozmene adoplneni niektorych zakonov, ¢. 363/2011 Z. z.
0 rozsahu a podmienkach thrady liekov, zdravotnickych pomdcok a dietetickych potravin na
zaklade verejného zdravotného poistenia a 0 zmene a doplneni niektorych zdkonov, ¢. 580/2004
Z. z. o zdravotnom poisteni a o zmene a doplneni zakona ¢. 95/2002 Z. z. o poistovnictve a o
zmene a doplneni niektorych zakonov, ¢. 95/2002 Z. z. o poistovnictve a o zmene a doplneni
niektorych zakonov,... dalej ako ,,zdravotnicke zdkony*). Podpora uplatiiovania najnovsich
diagnostickych metod je pre zdravotnictvo zasadna a preto je dolezité disponovat’ dostatoénymi
informa¢nymi zdrojmi o dostupnosti laboratornej diagnostiky ZCH v Slovenskej republike.
Rychly vyvoj metdod genetického testovania s vysokou rozliSovacou schopnostou (napr.:
arrayCGH= array karyotypovanie, masivne paralelné sekvenovanie, next generation sequencing,
sekvenovanie panelov génov, celoexomové sekvenovanie, celogenomové sekvenovanie)
nachddza enormné uplatnenie v diagnostike dedicnych a genetickych chordb celosvetovo a
rovnako aj v slovenskej praxi. Vo v§eobecnosti je nevyhnutné podporovat’ implementaciu tychto
metdd, ako aj dalSich novych diagnostickych metdd, napriklad tandemovej hmotnostnej
spektrometrie, ako vykonnej a vysoko senzitivnej technologie biochemickej diagnostiky, do celej
Sirky problematiky ZCH. Tak ako ma kaZdy obcan pravo na zdravotnu starostlivost’, explicitne z
toho vyplyva pravo na preciznu geneticku diagnostiku. V tomto ohl'ade je vel'mi ddlezita stala
komunikacia odbornych spolo¢nosti s Ministerstvom zdravotnictva Slovenskej republiky a so
zdravotnymi poistoviiami. Identifikované boli poZiadavky najmd na dovybavenie narodnych
Specializovanych expertiznych pracovisk pre ZCH v Slovenskej republike adekvétnou technikou
a kvalifikovanym personalom.

Zriedkavé choroby v systéme elektronického zdravotnictva a prinos vyuZzivania
informacnych technolégii

Vo vSeobecnosti predpokladame intenzivny rozvoj telemediciny, vyuzivanie umelej inteligencie,
informacénych technolégii v nadvdznosti na sticasné trendy aj v SR (RARE 2030). VyZiada si to
adaptaciu na tieto trendy nielen v bezprostrednom prostredi poskytovatelov zdravotnej
starostlivosti, ale a najmé u regulatorov. Pre oblast ZCH poskytuje tento trend vel'ké moZnosti
prinosu a hlavne medzinarodnej spoluprace. NP 2030 predpoklada podporu zakotvenia ZCH do
vyvoja a pouzivania v systéme DRG, v prostredi elektronického zdravotnictva, v NCZI, ale aj v
priamom vyuzivani pocitaCovo asistovanej klinickej a laboratdérnej diagnostiky. Vyuzivanie
informacénych technologii v celej Sirke je aj esencidlnou sucast'ou zapojenia SR do Eurdpskych
referencnych sieti pre ZCH.

Centralizacia, hierarchizacia starostlivosti a podpora rozvoja Specializovanych pracovisk
pre ZCH



Pre rozvoj zdravotnej starostlivosti o pacientov so ZCH ma z pohladu efektivity dolezita tlohu
centralizacia, hierarchizacia a podpora narodnych Specializovanych expertiznych pracovisk pre
ZCH v Slovenskej republike (tzv. Centra expertizy pre ZCH podla odporu¢ani EUCERD -The
European Commission Expert Group on Rare Diseases). Siet narodnych Specializovanych
expertiznych pracovisk pre ZCH v Slovenskej republike by mala byt napojend na eurdpsku
referenénu siet’ v stlade so smernicou Eurépskeho parlamentu a Rady 2011/24/EU z 9. marca
2011 o uplatiiovani prav pacientov pri cezhrani¢nej zdravotnej starostlivosti (dalej len ,,Smernica
EU%“). V shéasnosti mame v SR 17 pracovisk uznanych za Expertizne pracoviska pre ZCH,
vyhodnotenych v roku 2017. St zverejnené na webovej stranke MZ SR v Narodnom zozname
pre zriedkavé choroby pod linkom:

https://www.health.gov.sk/Clanok?narodna-strategia-zriedkave-choroby

Su to pracoviska s celoslovenskym vplyvom. V stucéasnosti sa 8 z nich zapojilo do ERN ako
pridruzeni Clenovia a 4 pracoviskd ¢akaju na rozhodnutie EK o plnom c¢lenstve v ERN. Je
potrebné definovat’ postavenie pracovisk aktivnych v ERN v SR a vytvorit’ priestor podpory pre
vyuzivanie odbornych stanovisk v rdmci medzinarodnych konzultacii, ktoré ERN zabezpecuju.
V sulade s eurdpskymi odporiacaniami a potrebou praxe je potrebné vykonat’ na pracoviskach pre
ZCH nasledné vyhodnotenie plnenia kritérii, na zéklade ktorych boli pracoviska zaradené do
zoznamu pracovisk pre ZCH v SR. Zaroven je vhodné vyhodnotit’ aj poziadavky tychto
pracovisk na podporu ich ¢innosti, vytvorit’ systém podpory rozvoja expertiznych pracovisk a
realizovat’ dalSie kolo prihlasovania do Narodného zoznamu pracovisk pre ZCH. Tieto
pracoviska plnia zakladni tlohu centralizacie a hierarchizacie starostlivosti nielen v oblasti
diagnostiky, ale aj v pribudajucich moznostiach liecby pacientov so ZCH. V samotnej
organizacii starostlivosti sa musi venovat’ pozornost’ prechodu kvalitnej starostlivosti z detského
veku do starostlivosti v dospelosti. Pri zriadovani narodnych Specializovanych expertiznych
pracovisk pre ZCH v Slovenskej republike boli a budu uplatiiované kritéria a postup (v linku pod
textom) na vyhodnocovanie Ziadosti o zaradenie poskytovatela zdravotnej starostlivosti do
Néarodného zoznamu pracovisk pre zriedkavé choroby v Slovenskej republike obsiahnuté
v Metodickom postupe Komisie Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky pre zriedkavé
choroby (Rare Diseases — RD) z 18. novembra 2015 a vychadzajtce z eurdpskych kvalitativnych
kritérii a doterajSich domacich skusenosti.

https://www.health.gov.sk/Clanok?zriedkave-choroby-metodicky-postup

Odborné usmernenia ku kvalite zdravotnej starostlivosti o pacientov so ZCH.

Pre problematiku ZCH st vel'mi dolezité kritéria kvality v poskytovani zdravotnej starostlivosti.
Je nevyhnutné vypracovat dalSie odborné usmernenia pre oblast ZCH a podporovat
systematické vyuZzivanie eurdpskych odporucani. Vyzaduje sa zapojenie do sucasnych aktivit
MZ SR pre tvorbu a uplatnenie SDTP ($tandardné diagnostické a terapeutické postupy). Tvorba
odportcani kvality pre zriedkavé/velmi zriedkavé choroby je poznafena najmi ich malym
po¢tom a zriedkavostou v populacii a enormnym poctom typov ZCH. Preto sa nevyhneme
re$pektovaniu celosvetovo uznavanych kritérii spravnej praxe a tvorbu SDTP v oblasti ZCH
musime zamerat’ na kritérid dostupnosti diagnostiky. Tu sa evidentne uplatnia poziadavky na
Sirokospektralne diagnostické metody ako st panelové sekvenovanie génov, celoexdémové a
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celogendmové sekvenovanie a d’alSie. Vo vyuzivani tychto diagnostickych pristupov pre ZCH
vyznamne zaostdvame oproti sucasnému uplatneniu v Europe, aj ked nase Specializované
laboratorid nemaju s prevadzkovanim tychto metod technické problémy. V tomto kontexte je
ziaduca realna spolupraca na urovni zdravotnych poistovni, Ministerstva zdravotnictva a
odbornych spolocnosti k zabezpeceniu spravnej a dostupnej diagnostiky a liecby ZCH.

Financovanie zdravotnej starostlivosti o pacientov so ZCH

Najnovsie diagnostické laboratorne metdody uplatnované pri ZCH a financne narocna liecCba
vyzaduju stalu komunikéciu a spolupracu poskytovatel'ov, odbornych spolo¢nosti, zdravotnych
poistovni a Ministerstva zdravotnictva SR. Doteraz sa tento typ problematiky financovania riesil
len bilateralne, medzi poskytovatel'mi a zdravotnymi poist'oviiami, ¢o v praxi vyvolava zbyto¢né
problémy. Vyznam komplexného posudzovania financovania je prave v oblasti ZCH velmi
ziaduci. Specifické podmienky financovania starostlivosti o pacientov so ZCH sa odvijaji od
znenia Ustavy SR a prislugnych zdravotnickych zakonov. Uhradzanie podstatnej asti napriklad
genetickych, biochemicko-genetickych, Specidlnych a d’alSich naro¢nych a potrebnych vykonov
prebieha nad’alej podla zastaraného Zoznamu zdravotnych vykonov s bodovymi hodnotami,
ktoré uz davno nezodpovedaji potrebam praxe. Tento ,,bodovnik* redlne neodraza vyuzivanie
novych technoldgii v problematike ZCH. Redlnym vychodiskom z danej situacie je zavedenie
nového Zoznamu zdravotnych vykonov do praxe. Koncepcia nového Zoznamu zdravotnych
vykonov sa nachadza v procese.

ZlepSenie sposobu financovania zdravotnej starostlivosti o pacientov so ZCH by sa malo
dosiahnut’ viacerymi aktivitami ako napr.: plnenim tlohy AP ¢. 3., ulohy ¢. 3.3.2 a 3.3.3, evitl.
Gerpanim finanénych prostriedkov z EK, Svajéiarskeho kohézneho fondu, ako aj novelizaciou
zékona ¢. 363/2011 Z. z. (zmena systému posudzovania nakladovej efektivnosti lieckov, zmena
systétmu poradnych organov konajucich vo veciach kategorizacie s cielom zabezpecit
transparentnost’ a efektivitu v rozhodovacich procesoch a zlepsit podmienky pre vstup
preukazatelne u¢innych inovativnych liekov na na$ trh, zmeny systému osobitného sposobu
uhrady liekov (tzv. schvalovanie vynimiek) s cielom zadefinovat jasné, jednotné, ¢asovo
limitované a transparentné kritéria na schvalenie lieCby na vynimku® su predmetom planu
legislativnych uloh vlady SR na rok 2021 — gestorom je MZ SR).

Problematika liekov pre zriedkavé choroby

Len priblizne 5% zriedkavych chorob je lieCitelnych. 80% ZCH je genetického povodu,
odvratitelna prevencia spociva v dostupnosti a rychlosti molekularno-genetickych vysetreni
rizikovych rodin resp. v podpore spoluprice medzi gynekologmi, porodnikmi a klinickymi
genetikmi resp. zabezpeceni molekularno-genetickych vySetreni.

Narodny program je strategickym dokumentom, ktory komplexne riesi starostlivost’ o pacientov
so zriedkavymi chorobami. LieCba je bezpodmienene dolezitou stcastou zdravotnej
starostlivosti. Je potrebné komplexne riesit’ vstup inovativnych liekov na slovensky liekovy trh,
tak aby pacienti mali pristup k najmodernejsej liecbe. V ramci tejto problematiky je dolezité aby
sa venovala pozornost’ aj lickom na zriedkavé choroby.

Stcasné financovanie lieckov v SR nezohladfiuje trendy v Eurdpe v oblasti OMP (orphan
medicinal products) ako aj inovativnej lieCby - bunkové a molekuldrne biotechnolédgie, génové
terapie, somatické bunkové terapie a tkanivové inzinierstvo (NARIADENIE EUROPSKEHO



PARLAMENTU A RADY (ES) ¢. 1394/2007 z 13. novembra 2007 o liekoch na inovativnu
lie¢bu, ktorym sa meni a dopiiia smernica 2001/83/ES a nariadenie (ES) &. 726/2004). Je dolezité
implementovat’ systém tzv. horizon scanning a pripravovat’ systém na vstup novych liekov a to
nielen financne, ale aj legislativne. Dostupnost’ novych orphan lieckov by mohla byt lepsie
pripravend, ak by sa prichod tychto liekov systematicky monitoroval najmi v spolupréci so
SUKL. Pracovnici SUKL priamo spolupracuju s Eurdpskou liekovou agentrou. Nedostatok
skusenosti s personalizovanou/inovativnou medicinou v budicnosti negativne ovplyvni nielen
naklady na liecbu a starostlivost’, ale aj celkovu Groven poskytovanej zdravotnej starostlivosti na
Slovensku nezévisle od prevalencie a zadvaznosti diagnézy ako aj ich mortalitu a nizku kvalitu
zivota populacie Slovenska.

ZvySenie dostupnosti liekov pre zriedkavé choroby pre pacientov.

Aktualny stav dostupnosti liecby OMP je nevyhovujuci. V SR bolo na konci roka 2019
kategorizovanych - priamo dostupnych 29 zo 165 lickov so §tataitom OMP v EU. Na Slovensky
trh prichadzaja OMP o niekol’ko rokov neskor a tento trend sa zhorSuje. Kym do roka 2011 bolo
omeskanie vstupu OMP na slovensky trh 3,3 roka, v obdobi 2018 -2019, to bolo 4,19 roka.
RieSenim je definovanie podmienok vstupu OMP tak, aby zohl'adnovali ich Specifikd. Ddlezita je
tiez revizia potreby a rozsahu administrativnych postupov pre lieCbu OMP v spolupraci s
odbornymi spolo¢nost’ami resp. expertiznymi pracoviskami.

Podpora skorého pristupu k lie¢be — Early access program

Napriek silnej nenaplnenej medicinskej potrebe sa podla aktudlne platnej legislativy slovenski
pacienti nemaju moznost’ dostat’ k experimentalnej liecbe. Skory pristup k liecbe je benefitom
nielen pre pacientov, ale aj lekarov, regulatorov, platcov a vyrobcov. Riesi problém nenaplnenej
medicinskej potreby, Ciastocne kompenzuje absenciu klinickych $tadii, podporuje ziskavanie
vlastnych klinickych skusenosti a v neposlednom rade poskytuje modernt terapiu bez potreby
financovania z verejnych zdrojov.

V tejto stvislosti je potrebné vybudovanie systému pre zabezpecenia dostupnosti a hodnotenia
indikécii off label liecby na zaklade odbornych kritérii, a to najmé v pripadoch kde je vysoka
nenaplnena medicinska potreba.

Smernica EU o cezhrani¢nej starostlivosti a jej dopad na oblast’ ZCH, diagnostiku a lie¢bu
pacientov so ZCH

Uplatnenie smernice Eurépskeho parlamentu a Rady 2011/24/EU z 9. marca 2011 o uplatiiovani
prav pacientov pri cezhrani¢nej zdravotnej starostlivosti ma za Ulohu odstranit’ bariéry v
dostupnosti diagnostiky a lie¢by pacientov so ZCH. Implementicia smernice EU do slovenskej
legislativy a jej praktické vyuZivanie umoznuje diagnostiku a liecbu Sirokej palety ZCH, ktora sa
poskytuje v $pecializovanych pracoviskach v EU.

Priorita ¢. 4
Skrining a prevencia ZCH:
Skriningové centrum novorodencov v Slovenskej republike

Skriningové centrum novorodencov v Slovenskej republike dosiahlo kvalitativnu droven a
efektivitu, ktoré st porovnatelné s najrozvinutej§imi krajinami. Pravidelne dopiiia zoznam
skrinovanych chor6b v sulade s novymi vedeckymi poznatkami, spolupracuje na medzindrodne;j
urovni a je prvotnym zdrojom diagnostiky niektorych zavaznych chorob u deti. V roku 2021



pripravuje Skriningové centrum novorodencov SR pilotni $tidiu skriningu imunodeficiencie
(SCID) a spinalnej muskularnej atrofie (SMA). Dal§im pripravovanym testom je skora detekcia
fetalneho alkoholového syndromu stanovenim fosfatidyletanolu v suchej kvapke krvi. Pripravuje
sa tiez Stdia moznosti detekcie galaktozémie.

DalSie vyvojové chyby a choroby skrinované u novorodencov

V Slovenskej republike je rozvinuty novorodenecky skrining portch sluchu, bedrovych kibov,
vyvojovych chyb CNS, obli¢iek a srdca. V rozvoji tejto oblasti skriningu a naslednej zdravotnej
starostlivosti je staly pozitivny vyvoj v sulade s novymi vedeckymi poznatkami.

Selektivny skrining dedi¢nych metabolickych poruch

Rozsirenie a skvalitnenie selektivneho skriningu dediénych metabolickych porich je jednou
Z prioritnych aktivit narodného programu. Skrining novorodencov sa s novymi poznatkami
roz§iruje, ale nasledné dodiagnostikovanie a naslednd zdravotné starostlivost’ vyzaduje rieSenie
roz§irovania kapacit pre nova diagnostiku ako aj poziadavky na pristrojové zabezpecenie.
K tomu pribudaju d’alSie poziadavky na kvalitny selektivny skrining DMP z oblasti: pediatrie,
neurologie, klinickej genetiky a d’alSich medicinskych odborov. Zaroven je tito oblast’ uzko
prepojend na indikdcie laboratérneho testovania. Z medicinskeho hladiska sa komplex
diagnostiky rozvija extrémne rychlo atreba tomu venovat nalezité kapacity. Vyznamné sa
Vtomto kontexte javia poziadavky na financovanie organizdcie celého systému zdravotnej
starostlivosti nadvizujiicej na novorodenecky skrining v Slovenskej republike (Specializované
pracoviska klinickej a laboratornej diagnostiky ZCH + pediatria + Centra diagnostiky dedi¢nych
metabolickych poruch + laboratoria klinickej genetiky). IntenzivnejSie sa bude prejavovat’ aj
kumulativny efekt, dobre zndmy vo vSetkych vicSich metabolickych centrach. Pribudaju
novodiagnostikovani pacienti, ktori st na celozivotnej Specifickej liecbe a ktorych je nutné
pravidelne biochemicky monitorovat’. Kapacita pre selektivny skrining sa tym de facto moze
znizovat, ak sa nepristipi k postupnému rozSirovaniu pristrojovych/personalnych kapacit
Specializovanych pracovisk.

Starostlivost’ o pacientov so zriedkavymi chorobami v dospelom veku.

Mnohi detski pacienti so ZCH sa vd’aka dneSnym terapeutickym moznostiam dozivaju dospelého
veku. Exponencidlny narast poznatkov a zdokonal'ovanie diagnostickych metdd stale CastejSie
odhal'uju mierne (late onset) formy ochoreni, napriklad dedicnych metabolickych chorob,
u dospelych pacientov. Doteraz pokryvali pediatrické pracoviska starostlivost’ o tychto pacientov
aj v dospelom veku, bude vSak nutné starostlivost’ o dospelych pacientov so ZCH vyriesit'.

Priorita ¢. 5
Podpora vedy a vyskumu v oblasti ZCH.

Vyskum podporovany rezortom Ministerstva zdravotnictva SR

Vyskumné projekty podporované Ministerstvom zdravotnictva st tradi¢ne orientované na
aplikovany vyskum. Do podporovanych oblasti by bolo ziaduce zaradit' aj projekty z oblasti
ZCH rieSené najmé expertiznymi pracoviskami a to aj na podklade sucasnych prisl'ubov prilevu
znaénych financii pre zdravotnictvo .



Vyskum podporovany organizaciami mimo Ministerstvo zdravotnictva SR

Tematika vyskumu ZCH sa aj u organizécii mimo rezortu MZ SR objavuje sporadicky. NP ma
hl'adat’ zapojenie zdravotnickych organizacii aj do vyskumu organizovaného pracoviskami mimo
rezort MZ SR. Spolupraca s institiciami biomedicinskeho vyskumu znamena nie len transfer
poznatkov medzi vyskumom a klinickou praxou, ale aj vytvorenie podmienok pre dorieSenie
mnohych diagnostickych otazok napriklad monitorovanie markerov vybranych DMP.

Medzinarodna spolupraca vo vyskume

Vyskumu ZCH na roznych urovniach sa venuje v Eurdpe viacero vyznamnych organizacii.
Slovensko je do tychto aktivit zaradené¢ minimalne. Je to v dosledku vel'mi limitovanej vedecke;j
zékladne a vedeckej komunity v oblasti ZCH v SR. Moznosti zapojenia si omnoho vicsie ako je
nasa redlna cast’. Bolo by Ziaduce vyvinit’ podstatne va¢siu a nebyrokratickd podporu vyskumu
ZCH v SR. Zapojenie MZ SR do priprav EU Partnership on Rare Diseases ako buduceho
riadneho partnera projektu by umoznilo komplexnejSie zapojenie Slovenska do tejto kl'icovej
iniciativy. Tento projekt bude pokracovanim sucasného projektu European Joint Program on
Rare Diseases (EJP RD), ktory konéi v roku 2023, pricom pripravy nového projektu zaéni uz v
roku 2021.

Priorita ¢. 6
Zber udajov o pacientoch so ZCH , $pecializované registre a vytvorenie “ Virtudlneho registra
ZCH*:

Podl'a recentnej epidemiologickej analyzy vyskytu ZCH, publikovanej Wakap et al.2019, je
popula¢nd prevalencia pacientov so ZCH minimalne na urovni 3,5% populacie , ¢o pre
Slovensko znamena vyskyt priblizne u 200 000 obyvatel'ov. V zozname narodnych zdravotnych
registrov (NZR) boli do roku 2014 legislativne uprednostnené iba hromadne sa vyskytujice
zavazné skupiny chordb. Od roku 2014 sa pozornost’ upriamila aj na ZCH a v sucasnosti mame 3
takéto registre. Ide o a./hldsenia monogénovych chordob, chromozomovych anomalii
a genetickych syndromov od klinickych genetikov; b./o skupiny ZCH, ktoré maja hlasit
expertizne pracoviska pre ZCH; a c./o hldsenia pacientov s neuromuskuldrnymi chorobami.
Pacienti so ZCH mdzu byt identifikovani aj v inych registroch NCZI. Na podklade zdravotnych
udajov réznych doterajSich hlaseni do NCZI vSak nie je vSak mozné vygenerovat pocty
pacientov so zriedkavymi chorobami ako celok. Je to dosledok doterajSej limitacie ZCH v
Medzinarodnej klasifikacii zriedkavych chorob. V MKCH 10 je totiz z po¢tu 6171 typov ZCH
(ORPHANET) uvedené len cca 400 typov ZCH. Pre ZCH su v st¢asnosti podstatné klasifikacie
na zdklade kodovania ORPHANETU a pre monogénové genetické choroby je to aj kodovanie
podla OMIM. Uvedenie MKCH 11 chor6b podstatne zlep$i moZznosti identifikdcie ZCH v
zdravotnickej Statistike, nakol'ko sa v tejto klasifikacii eviduje cca 5400 kodov pre diagnézy
ZCH. Méame zéaujem spolupracovat’ s European Platform on Rare Diseases Registration. Do
Registra ZCH SR, ktory sa napiiia od 1.1.2014 aj za pomoci aktivit uvedenych v Akénych
planoch k NP, bolo doteraz nahlasenych viac ako 10 000 precizne klinicky a najmé laboratorne
diagnostikovanych kazuistik ZCH. Vyuzitie hlaseni zo vSetkych registrov s vyskytom ZCH na
baze minimalnych epidemiologicky zhodnotitelnych tudajov so snahou o ¢o najmenSiu
administrativnu zat'az pracovnikov do tzv.,, Virtudlneho registra ZCH* je d’alSim moZnym
krokom k ziskaniu relevantnych udajov o vyskyte ZCH v slovenskej populécii. Udaje z tohto
registra maju nezastupite'ni ulohu v planovani rozvoja zdravotnej starostlivosti, v pldnovani


https://www.ejprarediseases.org/
https://www.ejprarediseases.org/

nakladov na zdravotnu starostlivost’, vo vyskume, v Gcasti na vyvoji liekov pre ZCH (OMP), a
d’alsich aktivitach, (edukacia, socidlne zaclenenie, atd’.). Zvladnutie tejto ulohy softvérovymi
prostriedkami a vyuzitim informaénych technologii je vyzvou pre elektronické zdravotnictvo.

Priorita ¢. 7
Starostlivost’ o kvalitu Zivota a socidlne zaclenenie pacientov so ZCH (podpora a posilnenie
pacientskych organizacii pre ZCH v Slovenskej republike):

Podpora tsilia pacientskych organizacii v oblasti ZCH

Pacientske organizacie podporujice rozvoj starostlivosti o pacientov so ZCH su v Eurdpe vel'mi
vyznamné a vplyvné, zdruzené v EURORDIS. Aj pre SR je velmi prinosné podporovat
prakticku Cinnost’ pacientskych organizacii pre ZCH zdruzenych v SAZCH (Slovenska aliancia
zriedkavych chorob). SAZCH je tispesne etablovand v EURORDIS. Zastupca SAZCH je ¢lenom
komisie MZ SR pre ZCH a prostrednictvom tohto ¢lena sa méze domaca problematika pacientov
so ZCH, ako aj medzindrodne konzultovana ¢innost’ v tejto oblasti, dostavat’ na podu MZ SR.
Osobitne je dolezité najst’ v ramci grantovych projektov finanéné zdroje na podporu spoluprace
so SAZCH, resp. jednotlivych pacientskych organizacii spoluprace s odbornymi spolo¢nost’ami,
Specializovanymi a expertiznymi pracoviskami pre ZCH. SAZCH a Komisia MZ SR musia
venovat’ vac¢siu pozornost’ socialnym otazkam.

Priorita ¢. 8
Medzirezortna spolupraca v problematike ZCH a komisia MZ SR pre ZCH:

Ulohy rezortnej komisie

Hlavné tlohy komisie MZ SR pre ZCH st vymedzené Statitom. Komisia sa okrem iného
zuCastnuje vypracovania Narodného programu a AkcEnych programov MZ SR na podporu
plnenia uloh v oblasti ZCH. V medziach Statiitu napoméha realizacii a vyhodnocovaniu prijatych
tiloh. Sleduje vyvoj problematiky v EU a navrhuje pouzZitie novych medzinarodnych odportéani
do praxe v SR.

Medzirezortna spolupraca v problematike ZCH

Problematika ZCH sa najviac dotyka rezortu zdravotnictva. Je v§ak omnoho SirSia, preto sa od
Ministerstva prace, socialnych veci a rodiny Slovenskej republiky a Ministerstva Skolstva, vedy,
vyskumu a Sportu Slovenskej republiky oc¢akava participacia na praktickej realizacii narodného
programu. Medzirezortnt spolupracu a informovanost’ by mohlo podstatne podporit’ vytvorenie
spolo¢nej komunikacnej platformy. Jej tlohou by bolo multidisciplinarne zalozenie, pristup k
informacidm pre vSetkych vyznamnych aktérov v oblasti ZCH, podpora vypracovavania
projektov a pod.

Priorita ¢. 9
Zahrani¢na spolupraca v oblasti ZCH:

Implementicia smernice EP a Rady 2011/24/EU z 9. marca 2011
Podstatné rozSirenie a zjednoduSenie praktického vyuzitia medzinarodnej spoluprace v

poskytovani zdravotnej starostlivosti vSeobecne a osobitne aj v oblasti zriedkavych chordb
poskytuje smernica Eurépskeho parlamentu a Rady 2011/24/EU z 9. marca 2011 o uplatiiovani



prav pacientov pri cezhrani¢nej zdravotnej starostlivosti. Je potrebné optimalizovat’ nastavenia a
mechanizmy vyuzitia Eurdpskej smernice tak, aby k nej mali pacienti priamy pristup. V krajine s
relativne malou populdciou to méze mat’ vel’ky dopad na moznosti poskytovania zdravotnej
starostlivosti. Aké su praktické vysledky jej uplatiovania, bude predmetom pravidelného
vyhodnotenia.

Realizicia europskych odporucéani

Zahrani¢na spolupraca v problematike ZCH je obzvlast nevyhnutna pre malé ¢lenské $taty EU,
medzi ktoré patri aj Slovenskéd republika. Realizovand je pravidelnym zdielanim skusenosti,
vymenou informécii a napifianim odporacanych postupov.
Pracovné komisie EK, EUCERD a nasledne CEGRD (Commission Expert Group on Rare
Diseases) vypracovali odporucania pre tri kI'i¢ové aktivity rozvoja starostlivosti o pacientov so
ZCH: 1. kritéria kvality pre Centra expertizy ZCH (v SR nazyvané Specializované ev. expertizne
pracoviska pre ZCH), 2. odporucania pre Eurdpske referencné siete a 3. odportcania pre registre
ZCH. Ocakavaju sa vystupy z prebichajucej aktivity RARE 2030 (2019-2020-2021), venovanej
diskusiam o predpokladanom vyvoji poznatkov vedy a politik v oblasti ZCH, ktoré¢ sa budu
postupne zapracovavat’ do NP.

European Reference Networks (ERN)

NositeI'mi rozvoja praktickej medzinarodnej spoluprace na urovni niektorych Specializacii sa od
roku 2017 stalo 24 odbornych skupin pre najdoleZitejSie ZCH, ktoré boli uznané za ERN
Eurépskou komisiou. ERN st pokladané za podstatny krok na zlepSenie kvality poskytovanej
starostlivosti pacientom so ZCH. SR ma stale zastipenie v riadiacom vybore ¢lenskych Statov
pre ERN. Aktuélne je do ERN zapojenych 10 pracovisk zo SR a z toho 6 pracovisk ¢aka na
vysledok hodnotiaceho procesu Ziadosti o vstup do ERN na post plného ¢lena. Participacia
slovenskych pracovisk v ERN kladie velky doraz na rozvoj elektronického zdravotnictva. V
ramci implementacie Eurdpskych referenénych sieti do systému by bolo velkym prinosom
zriadenie koordina¢ného centra pre ZCH spolu s Slovenskou alianciou pre ZCH. Koordinacia
aktérov z roznych prostredi by tak napomohla efektivnejSiemu a rychlejSiemu napredovaniu v
tejto problematike. Narodné koordina¢né centrum bolo eurdpskou prioritou uplynulého obdobia
a tak existuje v mnohych Statoch Eurdpskej tnie.

Medzinarodna spolupraca pacientskych organizacii

Medzinarodnd spolupraca s pacientskymi organizdciami je v Eurdpe zastreSend najma
organizaciou EURORDIS, ktorej aktivnym clenom je Slovenskd aliancia zriedkavych chorob
ako aj viaceri jej ¢lenovia samostatne. SAZCH v sucasnosti zdruzuje 23 ¢lenskych organizacii zo
SR a aktivne reprezentuje problematiku ZCH na vSetkych relevantnych forach. SAZCH je
jedinym aktérom, ktorému sa podarilo v minulosti aktivne Cerpat’ financie z EK urcené na
problematiku zriedkavych chordb. Aktivne participovala v projekte EUROPLAN a pripravila
viacero medzinarodnych workshopov pre odbornikov aj pacientov.

Zapojenie Slovenskej republiky do medzinarodnych projektov a programov

Naplnanie aktivit vyzaduje podporovat aj zaujem slovenskych pracovisk na zapojenie do
medzindrodnych vyskumnych a organizacnych programov a projektov v oblasti ZCH (napriklad:
ERN, EUROCAT, ICBDSR, EuroGentest, Orphanet, ESHG, ESHRE, ICBDSR, EPRD
Registration, Projekt IRDIRC a pod). Zapojenie Slovenskej republiky do zahrani¢nych



programov umoziuje prenos informacii, vedomosti a priamu ucast’ v spolupréci.
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